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【論文要旨】 












RYR1遺伝子を導入した Human Embryonic Kidney（HEK）293細胞と野生型（wild type: 
WT）の RYR1遺伝子を導入した HEK293細胞の比較、の 2つによりカルシウム代謝の評価を
行った。HEK293細胞への遺伝子導入は遺伝子導入試薬を用いて行い、蛍光蛋白質（GFP）が

















EC50は、カフェインで WT（n=30）は 2.70±0.57mM、p.Thr84Met（n=30）は 1.81±
0.70mM、クレゾールで WT（n=30）は 119.8±30.1μM、p.Thr84Met（n=30）は 84.0±
31.3μMとなり、いずれも 2種類の HEK 細胞の間で有意差を認めた（カフェイン、クレゾー
ルとも p<0.0001）。用量反応曲線も筋管細胞と同様に p.Thr84Met細胞群で左方偏移を示し、
反応性の亢進を示した。 
これらの結果から、RYR1の遺伝子変異 p.Thr84Met は、RYR1刺激に対する反応性を亢進
させ、悪性高熱症の発症に関与している可能性が示唆された。 
 
 
